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' Os autores apresentam um caso de disgenesia go-~ 
nadal 46,XY forma incompleta, em uma paciente sem genitália am __c “ 
bígua.' Na laparotomia foi observado útero hipoplásico, etrom ` 
pas bilaterais e tecido gonadal em fita bilateralmente._ O eâkv. 
tudo anátomo patolõgico revelou tecido testicular disgenêtico. 
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~ O termo Disgenesia gonadal Pura tem sido aplica- 
do para pacientes com fenótipo feminino e carótipo 46,XY e ¿46, 
XX e que apresentam infantilismo sexual- O quadro clínico clãs 
sico consta de genitália externa feminina, genitália internacom 
útero e trompas normais, e gõnodas em fita. Ao nascimento" os 
pacientes sao registrados como portadores de sexo feminino, mas 
a-puberdade nao ocorre na época esperada¡ o que leva estes _paé 
cientes a serem investigados devido a amenorréia primária~ ¬¿e 
ausência de caracteres sexuais secundários (6). - 
. 
_ 
A disgenesia gonadal XY foi primeiramente descri 
ta em 1955 por Swyer¡ cuja síndrome recebeu seu nome. Atualmen- 
te são conhecidas duas formas de disgenesia gonadal XY: a for- 
ma completa e'a incompletafi- ' A ' - ' * 
- 
. 
'V A disgenesia gonadal XY em sua forma completatem 
o fenótipo clássico já descrito. Esta forma ê encontrada com an 
tígeno HY positivo e negativo, refletindo a heterogeneidade _g§ 
nêtica da síndrome (01, 23). 4Considera-se que as pacientes com 
_antígeno HY Positivo estão sujeitas a degeneração maligna' das 
gonadas, especialmente com desenvolvimento de gonadoblastoma ou 
disgerminoma. = - ' ' .V - 
_ 
` §§~›' z 
A 
- 
` A disgenesia gonadal XY na sua forma incompleta, 
sempre apresenta antígeno HY positivo. A genitália externa apre 
senta virilizaçao em grau variável, e a interna pode apresen - 
tar graus variáveis de desenvolvimento dos ductos de Wolf e 
Müller ( 6 ). As gonadas são disgenëticas podem apresentar algu 
ma diferenciação testicular. z . "' - ‹V¬ ~. 
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' DESCRIÇÃO DO CASO
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_ 
- Z.E., 16 anos, sexo feminino, branca, estudante, 
natural de Palmitos, foi encaminhada ao Hospital Universitário 
de Florianópolis com história de amenorrëia primária e deficiên 
cia no desenvolvimento dos Caracteres sexuais secundários. ' 
V 
~ 
` Negava outros antecedentes além de sarampo e 'ca 
xumba na infância. Referia desenvolvimento neuropsicomotor nor- 
mal. Negava patologia ou uso de drogas por parte de sua mãe na 
gravidez._Tivera pubarca aos treze anos, porém até aquele momen 
to nao havia ocorrido menarca ou telarca. . 0 s - 
. Tinha seis irmãos (heredrograma na fig. If. _Os
~ dois irmaos mais velhos tiveram puberdade normal e o mais jovem 
era ainda impúbere. Das três irmãs, a de 14 anos teve puberdade 
normal, a de 15 anos já contava com telarca,~e a de 9 anos era 
fimíflere.Seus pais tiveram desenvolvimento sexual normal, e não 
conheciam casos.de amenorréia na família. ' ' '- 
.
- 
H- 
_ _ 
-O exame físico da internação revelou uma pacien- 
te normolínea, anictêrica, acianõtica, mucosas normocoradas, hi 
dratada, sem adenomegalias, atitude atípica e fáceis incaracte- 
rística. Estatura de 1,63 m, envergadura de 1,78m, pube-pé 0,87 
m,_e pesava 48 Kg. O tecido celular subcutâneo apresentava 'pa 
drão masculino- Sinais vitais; TA 110/70 mm Hg, T 36,909 C,_ FC 
70 bpm, FR mrpm.¿ 4.' ' * 
` 
r , ,¡V'l~¿V'-s , 
, . 
' Não havia normalidades no exame da cabeca, pesco 
ço e abdomen. Os membros eram longos, as mãos e`os pés grandes. 
No exame do aparelho cardiorespiratório não se encontrou altera 
~ - ~ « 4 , ` çoes. Nao havia parenquima mamario palpavel, e as mamas ,foram 
classificadas no grau I de Tanner. Os pelos pubianos apresenta- 
vam padrao feminino normal. A vulva era normal, sem aumento do 
z --- -.‹.-›¢‹«
n
.z 
, | 
clitoris. A vagina tinha profundidade normal e o colo uterino 
não foi examinado. O toque retal revelou estrutura de aproxi- 
madamente 2,5 cm de diâmetro, móvel, lisa e dura, na localiza 
çao onde deveria encontrar-se o utero. Nao se palpou anexos. 
' Os exames laboratoriais de rotina foram nor- 
mais. A pesquisa de cromatina sexual foi negativa. O estudo 
citogenético foi realizado em cultura de linfócitos perifêriá 
cos, e as metãfases examinadas com bandas G e C. Foram exami-
\ 4 nadas cinquenta metafases que apresentaram cariõtipo 46,XY- - 
(fig. 3) .. A dosagem de testosteronae hidrotestosterona foi mrmal. 
- 
. ¡ _ O torax era normal ao Raio X. A pneumopelvigra 
fia mostrou imagens compatíveis com a presença de trompas bi~ 
A ' lateralmente, gonodas em fita e útero hipoplãsico (fig.4). 
.A Tendo em vista o quadro clínico a paciente foi 
submetida ã laparotomia com objetivo de explorar a genitália 
interna e realizar gonadectomia. Constatou-se a presença. dem
A útero hipoplãsico, trompas normais-e gonadas em fita, bilate- 
ralmente. Realizou-se gonadectomia bilateral. O laudo anatomg 
patologico mostrou duas gonadas tendo tecido fibroadiposo com 
grupos de células de Leydig, ductos revestidos por epitëlioci 
líndrico alto (epidídimo), e estruturas tubulares compatíveis 
com canal diferente ( Fig. 5,6)IÍ. ` i ',“ ~ É _'- 
\ _ _ 
. , 
1 
a ___ A paciente foi orientada sobre sua impossibili 
dade de vir a gerar filhos. Foi introduzido estrogenioterapia, 
com a finalidade de desenvolver e manter os caracteres 
J 
W,sÊ 
xuais secundários compatíveis com o sexo feminino.. 
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D I S C U S S Ã>O 
O sexo genético ë determinado durante a_fertili_ ' 
zação quando o embrião normal apresenta cariõtipo 46,XX ' ou 
46,XY. O sexo gonadal ê determinado em torno da sétima sema- 
na de vida embrionária. 
Admite-se que na ausência do cromossoma Y as go ' 
nadas sofrem diferenciação ovariana. Os ductos mesonêfricos 
de Wolf¿ regridem, enquanto que os ductos paramesonêfricos -de 
Müller se desenvolvem para formar a genitália interna feminina 
_ 
' 
( 9 )o` 
rece ocorrer somente na presença do antígeno H¬Y. Uma vez. 
Normalmente o cromossoma Y leva.ã diferenciação 
testicular da gõnada primitiva. A diferenciação testicular pa
~ ocorrida a diferenciaçao^testicular, há desenvolvimento dos 
ductos mesonêfricos de Wolf por ação androgênica, formando a ' 
genitália masculina interna ( 5,9,17). O.desenvolvimento _ma§' ~ 
culino normal ocorre por ação de dois hormônios produzidos pe _ 
los testículos: o fator inibidor de Müller e'a á testosterona. 
(fig. 7 ); O fator inibidor de Müller regride os ductos para _ 
mesonefricos enquanto a testosterona desenvolve os ductos › de ~ 
crostal 
`_¬_‹_ M, ,_ V J \ _ ...«.¬..___.› 
qWolf. A testosterona é convertida pela enzima 5-alfa-redutoseá 
'á hidrotestosterona,' que age desenvolvendo falus e a bolsa'
› 
z I
\ 
` z W
`\ 
. , .- 13 -A 
que possivelmente existem no cromossoma Y, localizando-se~ se 
gundo Koo e cols., 1977 ( 7 ) na região "pericentromérica do 
braço_curto na maioria dos indivíduos; _i' '"l`i Í É Ê'“"' 
_ Outra hipótese ê a proposta por Wolf ( 23 ), on 
de um gene regulador do cromossoma Y ativaria os genes estrutu 
rais do antígeno”H-Y em um autossomo, enquanto no cromossoma X 
haveria um gene repressivo dos genes estruturais do antígeno 
' _Em indivíduos 46,XY, .várias anomalias da dife- 
renciaçao sexual sao descritas em-decorrencia de um defeito no 
sistema produtor ou regulador do antígeno H-Y ( 23 ), assim cg 
mo nos receptores das células alvo í 10 ), demonstrando a hete 
rogeneidade genética destas anomalias. _A disgenesia _ 'pura 
XY ë uma condição em que estão implicadas.estas alterações. 
~z_ "_ Admite-se qxaacfisqxBsk1gonadal_pura XY, seja 
uma condição geneticamente heterogênea. Isto é sugerido pela 
constataçao de casos com antígeno H¬Y positivo e casos_ com 
H-Y negativo. Nos pacientes com antígeno H=Y positivo, as de 
terminaçoes dos títulos demonstraram em alguns casos. níveis 
comparáveis com aqueles de homens normais, e.em outros casos, 
níveis baixos ou intermediários ( 11, 16 ). Wolf também 'su 
geriu que anormalidades da estrutura do antígeno H-Y pode ser 
a origem da condição em alguns casos, bem como alterações nos 
' as receptores das células alvo das gonadas indiferenciadas. Admi- 
,,te-se.atualmente que em qualquer destas hipóteses, na ausên - 
cia do antígeno H-Y ou de sua função poderia ocorrer a_ disge 
nesía gonadal pura XY em sua forma completa.' No entanto, se 
tivermos alguns receptores ativados pelo antígeno H-Y,' poderá
~ haver algum grau de diferenciaçao testicular da gônada rimi- 
ar 
VU
O tiva, dando origem a forma incompleta da síndrome -(~6 
quadro a seguir demonstra o diagnóstico diferencial-1 das 
duas formasrkadisgenesia gonodal pura XY (Fig.8 ). ' . A Â 
. ¡ 
¬ \
'
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-“;›~ _ ;__¿¿ __ _ da,_e aitestosterona está 
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CQMPLETA INCOMPLETA É 
Cariotipo _ 46,XY ' ~ 
H _ 1._.L_" 
` ^- ' “__ `_'f*"""Í_"" erança . Llgada ao X ou autossomi _ .  
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Genitãlia ` Feminina V Ambígua _
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Fíg.8-Diagnóstico diferencial entreçâs formas completa e incompIeta da dísgg 
_ _ 
nesia gonadal pura XY . a 
Fonte: Willians, Rh - Textbook of endoerinology-1981 
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DIFERENCIAÇÃO ,SEXUAL MASCULINA 
_- , - “ ' . 
' _"A genitália externa se desenvolve a partir do 
seio urogenital. Na ausência de androgênios fetais não ~ocorre 
viriliàação da genitália externa. A presença de níveis baixos 
, d __ _ ,*_ de an rogenios fetais pode induzir a virilizaçao incompleta 
com desenvolvimento de 
identificado com genes 
genitália ambigua. O antígeno H-Y - ê 
ligados ou controlados pelo Àcromossoma
~ Y, que induzem ã diferenciaçao testicular (4,12,19,20).
_ 
á . 
A 
- “A associação do cromossoma Y como o antígeno 
H-Y ê sugerida, não somente pela sua presença nos indivíduos 
46,XY, mas-também pela 
.duos 47,XYY e 48,XXYY 
mais 46¡XX ( 18 ). 
- Existem 
natureza e localização 
`rem que o antígeno H-Y 
Wsua›presenÇa em dose dupla nos. indivi- 
e pela sua ausência em»mulheres' nor - ' 
atualmente duas hipóteses a respeito da 
do antígeno H-Y. 'Wachtel e Ohno suge- ~ 
seria um produto de genes" estruturais. 
pa
_ 1
‹ 
i
_
n 
. O caso descrito neste trabalho, trata de uma pa 
ciente com fenótipo feminino, genótipo masculino, com hábito 
eunucóide,›cuja queixa era amenorréia primária e ausência m do 
desenvolvimento dos caracteres sexuais secundários. ~ - 
› 
_ 
Os achados clinicos.mostraram desenvolvimento 
normal dos ductos de Müller, genitália externa feminina nor- 
as ~ mal e gonadas com certo grau de diferenciaçao testicular. O 
diagnóstico.de disgenesia gonadal pura XY, forma incompleta,foi 
baseado nestes achados. A paciente» foi considerada como porta 
dora da forma incompleta, pelo fato de ter sido encontrado teci 
do testicular disgenéticoeadesenvolvimento imcompleto dos' duc- 
tos de Wolf, Admitimos que os niveis de andrógenos produzidos 
as pelas gonadas disgenêticas foram insuficientes na vida embrioná 
ria, para virilizar a genitalia externa. Na puberdade, os ni 
veis de testosterona produzidos iniciaram a pilificação pubia- 
na, sem no entanto induzir hipertrofia de clitõris. ` 
_Embora o antígeno H-Y não tenha sido dosado, ag 
mitimos que este seja positivo, uma vez que`ocorreu diferencia- 
Ção testicular. ` -- ' V ' m m 
, 
_ 
Admite-se que 60% dos casos que apresentam ame- 
norrêia primária sejam portadores de disgenesia gonodal ou ano- 
*malias_dos ductos de Müller ou da genitália externa, sendo sem 
pre indicado estudo citogenético no inicio da investigação clí- 
~ , . nica ( 15 ). ,As condiçoes de diagnóstico diferencial devem ser 
criteriosamente levadas em conta. A historia familial pode 
sugerir o diagnóstico de um caso esporadico_ou uma herança mong 
gênica. , _ . - ' p » . _" -
a
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S U M M A R Y 
The authors reported a case of XY gonadal 
disgenesis, incomplete form, in a pacient whithout ambiuos 
fenitalia. 
At the laparotomy the authors observed 
hipoplastic uterus, fallopian tubes and streks gonadal
Ó 
tissues bilaterally. 
The patological anatomy study revealed testicular 
disgenetic tissues.
-› . 
, 
.-17- 
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-' The authors f d a case of XY gonadal 
disgenesis, incomplete form, in a pacient whithout ambiuos 
fenitalia. . ' 
'
- 
- 
_ 
At the laparotomy the authors observed ' 
hipoplastic uterus¡'fa11opian tubes and streks gonadal tissues 
bilaterally. ô . ' 
A "
  
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\¡ 
- L V 
«t H The paišlogiššanatomy study revealed testicular 
disgenetic tissues. . 
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